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Reporte de caso de trisomía 8 en mosaico con diagnóstico 
prenatal y revisión de la literatura.
A case report of trisomy 8 mosaicism with prenatal diagnosis and literature review.
Daniela Valencia1,a, Karen-Tatiana Garcia2,b, Dario-Alberto Santacruz3,a, Paula-Andrea Ramírez4,a, 
Paula-Margarita Hurtado5,a,c
RESUMEN
La trisomía 8 en mosaico es considerada una aneuploidía poco frecuente, con incidencia de 1,2 
por cada 1.000 embarazos clínicamente reconocidos y prevalencia de 1 en 25.000 a 50.000 recién 
nacidos vivos. Su diagnóstico prenatal es sugerido por la presencia de un amplio espectro de mani-
festaciones identificadas mediante la ecografía prenatal, y se confirma con la realización de estudios 
citogenéticos. Se presenta el reporte de un caso de trisomía 8 en mosaico que nace en una institución 
de tercer nivel de la ciudad de Cali en el año 2016. En presencia de hallazgos ecográficos como 
ventriculomegalia, pliegue nucal aumentado, quiste renal e hidronefrosis asociados a cariotipo mos 
47,XY, +8[44]/ 46,XY[56], se realiza el diagnóstico prenatal y seguimiento clínico del paciente. Con 
ello, se procedió a una revisión de la literatura sobre aspectos generales de esta cromosomopatía con 
el objetivo de correlacionarlos con los hallazgos encontrados en el caso clínico descrito, resaltando 
que se realizó diagnóstico prenatal y la importancia del seguimiento a largo plazo.
Palabras clave: Cromosoma 8, trisomía, aneuploidía, mosaico, diagnóstico prenatal, ecografía 
prenatal, análisis citogenéticos, cariotipo anormal, hibridación in situ fluorescente, amniocentesis, 
cordocentesis, muestra de vellosidad coriónica. 
ABSTRACT
Trisomy 8 is considered a rare aneuploidy with an incidence of 1,2 for each 1.000 pregnancy cli-
nical proven and a prevalence of 1 of 25.000 to 50.000 alive new born. There are few reports in 
medical literature about this disease which is characterized by a wide spectrum which determine its 
phenotype, including facial dismorphism, malformation of Central Nervous System (CNS), heart, 
kidney, osteomuscular and inmunologycal alterations; and impared psychomotor development as 
intellectual and language. This is a report case of a trisomy 8 in mosaic in an institution of third level 
of complexity in the city of Santiago de Cali, Colombia in 2016. A review of the literature about the 
general aspects of this chromosomal alteration was studied with the objective to find a correlation 
with the findings in this particular case.
Key words: Chromosomes 8, trisomy, aneuploidy, mosaicism, prenatal diagnosis, ultrasonography 
prenatal, cytogenetic analysis, abnormal karyotype, Hybridization in Situ Fluorescent, amniocentesis, 
cordocentesis, chorionic villi sampling.
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INTRODUCCIÓN
La trisomía 8 es una aneuploidía que consiste en la presencia de un 
cromosoma 8 extra a nivel celular. Esta alteración cromosómica 
se puede presentar en mosaico o de forma completa1.
La trisomía 8 en mosaico, conocida como síndrome de Warkany 
gracias al pediatra Joseph Warkany quien identificó por primera 
vez esta condición y su causa en 19602, hace referencia a que el 
individuo presenta en algunas de sus células un cromosoma 8 
adicional, mientras que el resto de sus células poseen el numero 
usual de cromosomas1, encontrándose un cariotipo 47, XX o 
XY +8 y en otras células 46, XX o 46,XY2. Es una enfermedad 
cromosómica poco frecuente, con una incidencia reportada de 
1,2 por cada 1.000 embarazos clínicamente reconocidos3 y una 
prevalencia de 1:25.000 a 1:50.000 recién nacidos vivos1,4,5. En la 
literatura médica se han reportado alrededor de 100 a 120 casos 
desde el año 1974 hasta el 20131-3. 
Esta cromosomopatía se presenta más comúnmente en el sexo 
masculino con una relación de 5:1 con respecto al sexo feme-
nino3,6-8. La mayoría de casos de trisomía 8 en mosaico han 
sido reportados posterior al nacimiento del neonato, ya que su 
diagnóstico prenatal es poco común o frecuentemente han sido 
hallazgos incidentales prenatales1,2,9. Se ha observado que el gra-
do de mosaicismo, es decir el porcentaje de células en metafase 
con trisomía 8 detectado en sangre o piel, no se correlaciona con 
la severidad de las manifestaciones clínicas, la incidencia de 
malformaciones ni el grado de retraso mental del individuo. Los 
pacientes con trisomía 8 en mosaico son compatibles con la vida, 
su esperanza de vida usualmente es normal y pueden tener resul-
tados favorables relacionados con su desarrollo, aunque hay poca 
evidencia2,10. A pesar de que la ecografía prenatal puede revelar 
anomalías fetales como se describirá más adelante, la mayoría 
de gestaciones que cursan con un feto con trisomía 8 en mosaico 
no tienen complicaciones durante su evolución ni en el parto1. 
Sin embargo, en pocos casos se han reportado niveles elevados 
de alfa-fetoproteína y amenaza de parto pretérmino1. 
Por otra parte, han sido reportados pocos casos de trisomía 8 
completa11, se estima que ocurre en 0,1% de los embarazos clí-
nicamente reconocidos. Este tipo de aberración cromosómica se 
caracteriza porque todas las células del individuo poseen una copia 
extra del cromosoma 8 y se considera incompatible con la vida1,2,12, 
generando en la mayoría de casos abortos espontáneos en el pri-
mer trimestre de embarazo3,6,7,9,13. Este desorden cromosómico se 
considera un evento de novo y se origina generalmente por una no 
disyunción mitótica (postcigótica), aunque también se ha asociado 
con una no disyunción meiótica materna (precigótica)3,14,6. Otros 
estudios sugieren que el cromosoma 8 adicional puede ser tanto 
de origen materno como paterno14 y no se encuentra relacionado 
con la edad de los padres en el momento de la concepción1.
Su diagnóstico prenatal es complejo, pues no tiene hallazgos 
patognomónicos. Se sugiere a través de la ecografía prenatal, 
que es un recurso que permite, entre otras funciones, identificar 
malformaciones en el feto. Si se identifica alguna anomalía, pos-
teriormente se realizará un estudio citogenético para confirmar 
el diagnóstico3. Los estudios citogenéticos incluyen el cariotipo, 
a través de la realización de biopsia de vellosidades coriónicas, 
amniocentesis o cordocentesis; y FISH (hibridación fluorescente 
in situ), los cuales tienen como objetivo identificar la ganancia 
cromosómica citogenética característica de esta patología15. 
En caso de que la biopsia de vellosidades coriónicas muestre una 
trisomía 8 en mosaico se debe investigar con mayor profundi-
dad, ya que generalmente se presenta un estado de mosaicismo 
confinado a la placenta, es decir que, únicamente las células 
placentarias poseen la trisomía 8 y las células fetales carecen de 
esta, originando falsos positivos de la enfermedad1,2. Por lo an-
terior, se recomienda confirmar tal hallazgo patológico mediante 
la realización de una cordocentesis o una amniocentesis. Varios 
artículos de revisión han propuesto que se prefiere llevar a cabo 
la primera técnica, con el fin de evitar ejecutar amniocentesis 
repetidas5, evitar falsos positivos dado a que el líquido amniótico 
también puede contener células de tejidos diferentes a las feta-
les1, y evitar la pérdida del análisis citogenético convencional 
por amniocentesis5,6. Otros estudios recientes sugieren que la 
amniocentesis utilizando FISH en interfase sobre amniocitos 
no cultivados ha sido un método eficaz para la confirmación del 
diagnóstico y el grado de mosaicismo5,6,10. Adicionalmente, se 
debe tener en cuenta que las células trisómicas pueden no estar 
presentes en todos los tejidos del feto afectado, característico 
del mosaicismo, por lo que existe la posibilidad de obtenerse un 
cariotipo normal, generando falsos negativos de la enfermedad2,8. 
Es importante correlacionar las anormalidades citogenéticas con 
los hallazgos evidenciados en la ecografía prenatal, con el fin de 
generar un diagnóstico más certero1,2. Sin embargo es una difícil 
labor, ya que la expresión fenotípica de la trisomía 8 es realmente 
heterogénea y variable1-4,6-7,9,16.
El amplio espectro de manifestaciones que determinan el fenotipo 
de esta alteración cromosómica se puede identificar en diferentes 
etapas del ciclo vital del individuo o agruparse según el sistema 
orgánico afectado. Pueden presentar desde aparentemente ninguna 
afección hasta una gran variedad de defectos físicos y retraso en 
el desarrollo psicomotor en diferente grado2,6,9. Al nacer es difícil 
diagnosticar la trisomía 8 en mosaico, debido a que el paciente 
presenta un peso adecuado y una talla baja, adecuada o alta 
para la edad gestacional1-3. No obstante, en el examen físico se 
pueden reconocer ciertas alteraciones faciales y osteomusculares 
sugestivas de esta cromosomopatía, descritas en la tabla 1; y en la 
ecografía prenatal o en la resonancia magnética nuclear prenatal 
y posnatal identificarse otras malformaciones fetales del sistema 
nervioso central (SNC), cardiopatías congénitas y/o anomalías 
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renales. Además, el diagnóstico en la etapa preescolar y escolar 
es posible sospecharse por un espectro de anormalidades del de-
sarrollo psicomotor2-3, discapacidad intelectual leve a severa1,2,4 
y/o retraso del lenguaje para la edad3,7,11,17. 
Se han reportado múltiples casos en la literatura médica sobre la 
trisomía 8 en mosaico en relación con otras anomalías congénitas. 
Se ha descrito su coexistencia con hernia diafragmática congénita 
(tres casos reportados), atresia pilórica y situs ambiguo (un caso 
reportado)18. Los individuos con esta cromosomopatía pueden pre-
sentar morbilidad asociada a sus malformaciones, por ejemplo la 
alta tasa de anquiloglosia puede implicar dificultades en la lactan-
cia y en el lenguaje; y por otra parte, la insuficiencia velofaringea 
predispone al desarrollo de otitis media aguda (OMA) recurrente1, 
la cual se ve agravada por un sistema inmunológico comprome-
tido, teniendo un mayor riesgo inherente de infección y siendo 
de vital importancia la vacunación1,19. Adicionalmente, requieren 
de seguimiento y control por hemato-oncología, debido a que 
presentan un mayor riesgo de desarrollar neoplasias, principal-
mente hematológicas6,14 como la leucemia mieloide aguda4,6,15,20,21, 
leucemia mieloide crónica14, síndrome mielodisplasico4,6,14,22, 
trastornos mieloproliferativos crónicos y leucemia linfoblastica 
aguda6,14; como también tumores sólidos especialmente en colon, 
mama, cabeza y cuello14,15. Esta trisomía raramente ha sido repor-
tada en individuos con leucemia linfocítica crónica y linfoma no 
Hodgkin14. Su componente inmunológico también predispone a 
enfermedades inflamatorias sistémicas como la Enfermedad de 
Behcet19. Además, como ya se había mencionado previamente, 
se asocia con alteraciones cardíacas como estenosis pulmonar, 
defectos septales, ductus arterioso persistente1 y tetralogía de 
Fallot (en un reporte de caso)7. Se requiere de investigación 
adicional para determinar qué otras consecuencias moleculares 
y biológicas son inherentes a esta trisomía14.
Al realizar el diagnóstico de la presente aneuploidía, así como 
en otras alteraciones citogenéticas pre o postnatalmente, se reco-
mienda proporcionar a la familia asesoramiento genético con el 
objetivo de brindar información sobre la enfermedad y posibilitar 
la toma de decisiones oportunas en cuanto a medidas terapéuti-
cas3. Es recomendable un equipo multidisciplinario que permita 
realizar el diagnóstico precoz de las anomalías asociadas a esta 
cromosomopatía10,17 y llevar a cabo medidas preventivas de sus 
complicaciones, con vistas a mejorar la calidad de vida de estos 
pacientes. Dentro de la asesoría genética también se debe informar 
a los padres o, de ser el caso, a estos pacientes sobre el bajo riesgo 
de recurrencia1,3 y el pronóstico de esta patología, determinado 
por las malformaciones, anomalías congénitas asociadas y por el 
grado de retraso mental (RM) que presenten22. 
GENERALIDADES
Las aberraciones cromosómicas son producto de cambios en el 
número normal de cromosomas o de cambios en la estructura 
de los mismos. Los individuos con alguna aneuploidía, es decir 
anormalidad cromosómica numérica ya sea autosómica o de los 
cromosomas sexuales, pueden presentar múltiples malformacio-
Tabla 1. Malformaciones sugestivas de trisomía 8
Orden cefalocaudal Prevalencia
Sistema nervioso central
Agenesia del cuerpo calloso 80%
Dilatación ventricular, hipoplasia cerebelosa Desconocida
Facial
Frente prominente, hipertelorismo, nariz bulbosa con raíz nasal amplia, fisuras, 
implantación baja de las orejas, labio inferior evertido, anquiloglosia, micrognatia 97%
Paladar ojival 50%
Paladar hendido 10%
Cardiovascular Cardiopatías congénitas: estenosis pulmonar, defectos septales, ductus arterioso persistente 26%
Renal Anomalías renales 50%
Osteomuscular
Hipotonía generalizada 66%
Vertebras accesorias o malformadas 58%
Escoliosis o cifosis 40%
Cuello corto y halado, tronco largo y delgado, hombros y pelvis estrechos, 
costillas supernumerarias, contracturas articulares, ausencia o hipoplasia patelar 
uni o bilateral, asimetría de miembros inferiores, surcos palmares o plantares pro-
fundos, posición anormal del hallux, clinodactilia, camptodactilia, uñas hipoplásicas
Desconocida
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nes congénitas que involucran uno o más órganos y/o sistemas. 
Se ha documentado que las trisomías son las aneuploidías más 
comunes, entre ellas está la trisomía8,9,13,18,21,23.
La trisomía 8 es una aneuploidía autosómica que puede presen-
tarse de forma completa o en mosaico. Su fenotipo heterogéneo 
y su espectro de enfermedad conducen a un difícil diagnóstico 
prenatal que inicia con la sospecha mediante hallazgos ecográficos 
y finalmente se define con la realización del cariotipo fetal. Una 
de las razones por las cuales es importante realizar un diagnóstico 
prenatal oportuno, es con el objetivo de realizar asesoramiento 
genético a los padres, y el respectivo seguimiento y manejo mul-
tidisciplinario de aquellos pacientes que sobrevivan posterior al 
nacimiento. En una institución de tercer nivel de complejidad de 
la ciudad de Cali en el año 2016, se reporta un caso de trisomía 
8 en mosaico cuyo diagnóstico fue prenatal. 
CONSIDERACIONES ÉTICAS
El principio de autonomía de la bioética principalista le otorga 
prioridad a los valores, criterios y preferencias del paciente en la 
toma de decisiones en virtud de su dignidad como sujeto. Dicho 
principio se respeta cabalmente en el presente trabajo de investi-
gación a través de la realización del consentimiento informado, 
en el que la madre del paciente permite hacer uso y reproducir 
la información del caso clínico con propósitos puramente acadé-
micos y científicos. 
REPORTE DE CASO
Paciente de 27 años G1P0A0 con embarazo de 25.5 semanas, 
con evolución clínica adecuada, sin antecedentes personales de 
importancia y árbol genealógico negativo para cromosomopa-
tías y anomalías congénitas. En consulta de control prenatal, 
se realiza ecografía nivel II a las 22 semanas de gestación que 
reportó imagen econegativa en el área renal derecha compatible 
con quiste, y polihidramnios, por lo que fue remitida al servicio 
de perinatología. Posteriormente, se le realizó una ecografía de 
detalle anatómico que mostró un feto con cráneo y abdomen en 
percentiles muy altos para la edad gestacional, ventriculomegalia 
bilateral, cráneo con aspecto de limón, identificación poco clara 
del cavum del septum pellucidum, pliegue nucal aumentado, 
hueso nasal en P5-10, quiste renal derecho, hidronefrosis en el 
riñón izquierdo, dudas sobre pie equino varo y polihidramnios 
leve (Figuras 1-6). Dados estos hallazgos ecográficos anormales, 
se le explicó a la paciente la sospecha de cromosomopatía y se 
decidió realizar un cariotipo fetal a través de amniocentesis a las 
26 semanas de gestación, que reportó trisomía 8 en mosaico: mos 
47,XY,+8[44]/ 46,XY[56] (Figura 7). La madre decidió continuar 
con su embarazo, y se realizó seguimiento ecográfico. El paciente 
nació por cesárea a las 39 semanas de gestación. Se obtuvo un 
recién nacido masculino con peso de 4.274 gr, talla de 52 cm, 
Figura 1. Ventriculomegalia bilateral.  
Figura 2. Cráneo y cerebelo. 
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perímetro cefálico de 38 cm, APGAR de 9/10, tono adecuado y 
no requirió maniobras de reanimación cardiopulmonar.
Al examen físico se observaba normocéfalo, con fontanelas am-
plias normotensas, ojos normales, implantación normal de los 
pabellones auriculares, nariz normal, paladar integro, tórax con 
hipertelorismo mamario, ruidos cardiacos rítmicos sin soplos, on-
falo con 3 vasos, columna integra, genitales externos masculinos 
con hipospadia distal, ano permeable y extremidades eutróficas. 
Se decidió hospitalizar al neonato para llevar a cabo estudios 
complementarios. se realizó una resonancia magnética nuclear 
(RMN) cerebral, que identificó agenesia del cuerpo calloso y 
colpocefalia sin hidrocefalia. Electroencefalograma (EEG) con 
trazado de sueño pasivo anormal por configuración inadecuada de 
ritmos de fondo esperados para la edad y actividad epileptogénica 
interictal en región temporal izquierda. Ecografía de abdomen to-
tal que mostró hidroureteronefrosis derecha severa, posiblemente 
por megauréter. El ecocardiograma fue normal. Fue valorado por 
genética, quien solicitó un nuevo cariotipo bandeo G que reportó 
un cariotipo masculino anormal con trisomía 8 en mosaico, en el 
44% de las 100 metafases analizadas. Durante la estancia hospi-
talaria, el paciente presentó una adecuada evolución clínica y se 
le dio egreso a los 7 días de vida con manejo médico con oxígeno 
suplementario al dormir y al recibir alimentos, antibioticoterapia 
profiláctica y fenobarbital (Figura 8).
DISCUSIÓN
La trisomía 8 es una aneuploidía que puede expresarse de forma 
completa o en mosaico. Se caracteriza por tener una baja preva-
lencia e incidencia a nivel mundial, con datos desconocidos a nivel 
Figura 3. Pliegue nucal aumentado. Figura 4. Columna vertebral.
de Latinoamérica, Colombia y Santiago de Cali, encontrándose 
un escaso número de casos reportados en la literatura médica 
hasta la actualidad, siendo alrededor de 100 a 120 casos clínicos 
desde 1974 hasta el año 2013. No se encontraron otros casos de 
trisomía 8 publicados en la ciudad de Cali. 
Se caracteriza por su fenotipo heterogéneo, existiendo correlación 
entre algunas de las características del paciente con lo descrito 
en la literatura. Se trata de un recién nacido con diagnóstico de 
trisomía 8 en mosaico presente en el 44% de 100 células en me-
tafase analizadas. Su diagnóstico prenatal en el segundo trimestre 
de embarazo se sospechó ecográficamente y se confirmó con el 
estudio citogenético prenatal, lo cual, según lo recomendado, 
permite generar un diagnóstico más certero de esta patología. 
Inicialmente se encontraron hallazgos anormales en la ecografía 
prenatal, similares a algunos de los descritos en la tabla 1, entre 
ellos ventriculomegalia, pliegue nucal aumentado, quiste renal e 
hidronefrosis, además de la evidencia posnatal al examen físico 
de hipospadia distal, hidroureteronefrosis y megauréter en la eco-
grafía de abdomen total, agenesia del cuerpo calloso en la RMN 
cerebral, y actividad epileptiforme en el EEG. Tales hallazgos 
sugestivos de cromosomopatía indicaron la realización de un 
estudio citogenético, que confirmó el diagnóstico de la presente 
aneuploidía dado por un caritotipo 47,XY,+8 (Figura 7). 
Como se ha mencionado previamente, estos individuos pueden 
ser usualmente normales o pueden presentar un grado variable de 
alteraciones físicas y/o de afectación en su desarrollo psicomotor. 
Se desconoce el compromiso psicomotor actual del paciente, 
pudiéndose evidenciar en el futuro, así como otras patologías 
asociadas a esta cromosomopatía, tales como neoplasias hemato-
lógicas, tumores sólidos, enfermedades inflamatorias, infecciones 
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y otras malformaciones congénitas, por lo que se considera que el 
paciente tiene un pronóstico médico reservado. Es por lo anterior 
que la importancia de realizar un diagnóstico prenatal oportuno 
radica en proceder a una asesoría genética oportuna con el objetivo 
de, no sólo brindar información a los familiares y/o al paciente 
sobre su condición, sino de tomar decisiones acertadas en cuanto 
a medidas terapéuticas, medidas preventivas y seguimiento de la 
patología y sus anomalías asociadas, asegurando una adecuada 
calidad de vida para estos individuos. 
CONCLUSIONES
Se describe el caso de un paciente masculino nacido a las 39 se-
manas de gestación, con diagnóstico prenatal de trisomía 8 en mo-
saico. Las ecografías prenatales encontraron hallazgos anormales 
tales como macrocefalia, ventriculomegalia, agenesia del cuerpo 
calloso, pliegue nucal aumentado, quiste renal, hidronefrosis y 
polihidramnios, considerándose sugestivos de cromosomopatía, 
por lo cual se realizó cariotipo prenatal confirmando la sospecha 
Figura 5. Pliegue nucal aumentado. Figura 6. Columna vertebral.
Figura 7. Cariotipo fetal: mos 47,XY,+8[44]/ 46,XY[56] Figura 8. Neonato masculino con trisomía 8 en mosaico.
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de alteración cromosómica. Los individuos con esta aneuploidía 
presentan un pronóstico reservado dado por el grado variable 
de alteraciones físicas, afectación en su desarrollo psicomotor 
y posibles anomalías asociadas; es por esto que se considera de 
gran importancia realizar un diagnóstico prenatal oportuno reco-
mendándose asesoría genética y seguimiento multidisciplinario a 
futuro, con el objetivo de tomar medidas preventivas y terapéuti-
cas que garanticen una adecuada calidad de vida. Así mismo un 
seguimiento estrecho con diferentes especialidades que ayuden 
al manejo integral de pacientes con cromosomopatías. 
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